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Luonnos hallituksen esitykseksi genomilaiksi

Terveyden ja hyvinvoinnin laitos (THL) kiittdd mahdollisuudesta saada lausua Sosiaali- ja
terveysministerion  (STM) luonnoksesta hallituksen esitykseksi genomilaiksi  (jal.
genomilakiehdotus). Genomikeskuksen perustaminen on térkea ja toivottu uudistus. Keskitetty
ratkaisu mahdollistaa genomitietojen tehokkaan hyddyntamisen terveydenhuollossa ja
tutkimuksessa seka edistdd genomitiedon tietoturvallista kasittelya paremmin kuin erilaiset ja
eritasoiset hajautetut systeemit. Arkaluonteisten aineistojen laajamittainen kasittely ja uudet
teknologiat voivat aiheuttaa korkean riskin yksilén tietosuojalle, mika edellyttaa erittain vahvaa
panostusta tietoturvaan.

Sijainti

J THL on luonteva sijoituspaikka Genomikeskukselle, koska silld on vastaavanlaisia viranomais-
ja ohjaustehtavia palvelujarjestelméssa kansallisella tasolla. Sijoitusta tukee THL:n vahva
genomiikan, epidemiologian ja bioinformatiikan osaaminen seké kansallinen ja kansainvalinen
yhteistyd alan huippulaitosten kanssa. Myds Ilaheinen yhteistyd sosiaali- ja terveystietojen
toissijaisesta kaytdsta (ns. toisiolain) annetun lakiehdotuksen (HE 159/2017 vp) mukaisen
kayttélupaviranomaisen kanssa on luontevaa saman organisaation puitteissa. THL:lla on hyva
ja tiivis yhteistyésuhde Kansanelékelaitoksen kanssa, mik& on tarke&aa ehdotettujen vastuiden
ja roolien toimivuuden kannalta.

Laatu

Genomitiedon sdilyttdminen Genomikeskuksessa on THL:n mielestd perusteltua myoés
laatusyistd. Genomitiedon tulkinnan tulee olla strukturoitua ja seurata tiettyja laatukriteereja,
jotta se on kliinisesti ja tutkimuksellisesti hyédynnettavissd. Genomitiedon tuotto, niin
laboratorio- kuin IT-sovellusten osalta on voimakkaan tutkimuksen ja tuotekehityksen
kohteena maailmanlaajuisesti ja on oletettavaa, ettd niissad tapahtuu suuria muutoksia ja
kehitysta lahivuosien aikana. llman systemaattista seurantaa, laadunvalvontaa ja ohjausta
genomitieto saattaisi saapua kliinisiin sovelluksiin varsin sattumanvaraisesti ja eri vaiheissa eri
toimijoille. Genomikeskus huolehtii siitd, ettd laatu on kansallisesti standardoitu.

Genomitietorekisterin kayttétarkoitus

Genomitietorekisterin kayttétarkoitusta ehdotetaan suppeammaksi kuin muun terveystiedon
(s. 105). Jos Genomikeskuksen on tarkoitus edistda genomitiedon kayttda yhteiskunnassa ja
lisata siihen liittyvaa asiantuntemusta, tuntuu erikoiselta, ettd esimerkiksi opetus, tilastointi,
viranomaisohjaus ja  viranomaisen  suunnittelu- ja  selvitystehtavat  jatettaisiin
Genomitietorekisterin  kayttotarkoituksen  ulkopuolelle.  Tama  tuntuisi  kaventavan
Genomikeskuksen asiantuntijaroolia merkittavasti. Genomilakiehdotuksessa ei perustella,
miksi yleisen edun nimissa naista tarkoituksista ei voisi lailla saataa.
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Rekisterinpitéjyys

Genomilakiehdotuksessa rekisterinpitdjyys ja siihen liittyvat vastuut ja roolit eivat ole taysin
selkeitd ja ristiriidattomia, mikd on haasteellista Genomikeskuksen vastuun kannalta.
Genomilakiehdotuksen 13 §n mukaan Genomikeskus on genomitietorekisterin
rekisterinpitaja. Kuitenkin yleisperustelujen mukaan (s. 107) genomitiedon tallentajasta tulisi
tallentamansa tiedon yhteisrekisterinpitdja, mutta ei mainita sitd, kenen kanssa; iimeisesti
tarkoitetaan Genomikeskuksen kanssa. Asiasta ei saadetd lainkaan lakitekstissa.
Yhteisrekisterinpito voi johtaa Genomikeskuksen osalta hallitsemattomaan vastuuseen
rekisterdityyn nahden, jolla on EU:n yleisen tietosuoja-asetuksen (EU 2016/679) 26 artiklan 3
kohdan mukaan oikeus kayttda oikeuksiaan kutakin rekisterinpitéjas vastaan. On seiva, ettd
julkinen toimija on talléin parempi kohde kuin vaikkapa yksittdinen tutkija mahdollisessa
vadrinkayttdtilanteessa. Lisaksi ehdotetaan, ettd Kela olisi vastuussa lokitietojen rekisterista.
Genomikeskus on vastuussa genomitietojen kéaytdstd. Tahan pitdd kuulua myds k&yton
seuranta, joten lokitietojen rekisteripito ei voine olla yksin Kelalla. Koska lokitietojen keruu on
osa hyvaa tiedonhallintatapaa, kehotamme harkitsemaan tarvitseeko téllaisesta kaytannén
asiasta saataa laissa lainkaan tai voisiko lokitietojen kerddmisesta saatas 17 §:ssa lisdaamalla
sinne, etta tietojarjestelmien tulee mahdollistaa kaytdn seuranta ja lokitietojen taflentaminen.

Toisaalta Genomikeskus ei ole oikeushenkild. Tarkoitetaanko ehdottaa, ettd THL on
Genomitietorekisterin  vastuullinen rekisterinpitaja? Tahan liittyy seuraavassa kuvattuja
hallinnollisia pulmia.

Hallinto ja resurssit

Genomilakiehdotuksen mukaan Genomikeskus olisi itsendinen viranomainen THL:n
yhteydessd, mutta STM:n suorassa ohjauksessa. THL:n rooli Genomikeskuksen hallinnossa
jaa epaselvaksi. Genomilakiehdotuksesta voi syntyd mielikuva, ettd Genomikeskus on osa
THL:n johtamisympéristéd. Ehdotuksessa korostetaan kuitenkin Genomikeskuksen johtajan
itsenaisyyttd ja riippumatonta paatésvaltaa. STM nimeaisi Genomikeskuksen johtajan, joka
yhdessa Genomikeskukselle nimettédvan ohjausrynmén kanssa valvoo ja vastaa toiminnasta.
Johtaja raportoisi suoraan STM:lle ja ohjausryhmalle, joka osaltaan paattaisi
Genomikeskuksen yleisistd linjauksista sekd tekee esityksia toiminnan kehittamisests,
talousarviosta ja voimavarojen suuntaamisesta.

Koska Genomikeskus ei kuitenkaan ole itsendinen oikeushenkild, onko tarkoitus, ettd THL
kantaa vastuun sen toiminnasta, tietoturvasta, rekisterinpitdjan vastuun genomitietorekisterista
ja laatii Genomikeskuksen sopimukset ja huolehtii hankintamenettelyistd? Tama on
riskienhallinnan kannalta kestdmé&téntd, jos THL ei johda eikd ohjaa Genomikeskuksen
toimintaa. Esityksen mukaan Genomikeskukselle tulee oma hallinnon palveluja tuottava
henkildstd. THL:n mielestd ei ole taloudellisesti eika toiminnallisesti jarkevda hajauttaa
hallinnollisia palveluita erikseen Genomikeskuksen tuotettavaksi, kun se kuitenkin on osa
THL:44. THL:n mielestd olisikin selkedmpdd, jos Genomikeskus olisi THL:n
organisaation sisdinen yksikko tai sen alainen tulosohjattava virasto, mista THL:Ild on
kokemusta.
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Genomikeskukselle on kaavailtu useita merkittavia ja laaja-alaisia tehtavia. Terveydenhuollon
ammattihenkildiden osaamisen kehittdminen ja ihmisten edellytysten parantaminen
geenitiedon kayttédn ovat jo itsessdan erittdin laaja-alaisia kokonaisuuksia. Niiden
asianmukainen hoitaminen nopeasti muuttuvassa toimintaympdristossd edellyttaa
systemaattisesti suunniteltua yhteistyétd sek& palvelujarjesteiman kentan toimijoiden etta
yliopistojen ja ammattikorkeakoulujen kanssa. Genomikeskukselle on varmistettava pysyva ja
riittdva perusta talousarviossa, silla kyse on viranomaistehtavasta. Genomikeskuksen toiminta
ei voi nojautua yksin maksullisen palvelutoiminnan epavarmoihin tuottoihin.

Lopuksi
Genomitiedon kaytén arkipaivaistyessa on mahdollista, ettd tarve monelle Genomikeskuksen
kaltaiselle toiminnalle muuttuu tai vaistyy. Siksi olisi tarkeaa, kuten lakiehdotuksessa onkin
esitetty, ettd genomilain toteutumista seurattaisiin intensiivisesti vahvan asiantuntijaryhman
toimesta ja oltaisiin valmiita nopeallakin aikataululla muuttamaan lakia tai saatelemaan sen
toteutusta asetuksin.

Ehdotettu genomilaki kuuluu hyvin haastavaan lainmuutoskehikkoon, josta lakiehdotus on
rippuvainen. THL on huolissaan saadésympdriston vaikeutumisesta ja toisiolain
eduskuntakasittelyn viivastymisesta seka viivastymisen aiheuttamista heijannaisvaikutuksista.
Myos toiminnallisuuksien rakentaminen vaatii aikaa, minka vuoksi lakeja saadettédessa on
riittdvan pitkien siirtymisaikojen avulla turvattava tutkimus- ja muun toiminnan jatkuminen
nykyisellaan.

Yksityiskohtaiset kommentit ovat liitteessa 1.

P&ajohtaja uhani Eskola

Johtaja, sijainen Jaana Suvisaari

Liite Yksityiskohtaiset kommentit
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Liite 1

THL:n lausunto luonnoksesta hallituksen esitykseksi genomilaiksi

Yleisid perusteluihin liittyvia kommentteja

s. 6. Kuten pykéldkohtaisessa kommentissa alempana viittaamme, olisi haitallista sulkea
oikeusladketieteelliset  tutkimukset  kokonaan  genomilain  soveltamisen  ulkopuolelle.
Genomitutkimukset voivat auttaa kuolemansyyn selvittamisessa seka tuntemattomien vainajien
tunnistamisessa. Genomikeskuksen tietojen kaytté esimerkiksi rikollisen tunnistamiseen tai muihin
lainvalvonnan asioihin voidaan poissulkea erikseen mahdollistaen kuitenkin esimerkiksi sukulaisten
tiedon lisddmisen mahdollisen periytyvan rytmihairidtapauksen suhteen.

s. 14. THL nakee, ettd kuvattu genomilaki ja Genomikeskus ovat ensisijaisen tarkeité torjumassa
mahdollista eriarvoisuutta geenitestien saatavuuden suhteen, kun genomitieto saataisiin
koordinoidusti kaikkien vaestéryhmien kayttéén.

s. 23. Asiakastietojen kasittelyssa mainitaan, ettd asiakastietojen tulee sailyd muuttumattomana
koko niiden kasittelyajan. Genomitiedolle on kuitenkin ominaista, etta algoritmien kehittyessa voi
raakadatankin tulkinta muuttua esimerkiksi periman rakenteellisten ominaisuuksien osalta tai
sekvensointimenetelmien kehittyessa. Tata henkildkohtaisen periméan tulkinnan janaa tulee voida
seurata.

s. 53, toinen kappale. Puhutaan genomin 1% ’muuttuvasta osasta’. On epéaselvaa, mita talls
tarkoitetaan. Nykytutkimus paljolti, vaikkei nyt ainoastaan, kohdistuu eksomiin, genomin proteiineja
koodaaviin alueisiin, joka olisi juuri tuo reilu 1% mutta se on pdinvastoin evolutionaarisesti
konservoitu. On myds huomattava, ettd kansantautien suhteen merkittdvin genomitieto on tullut
koko periman kasittavistd GWAS-tutkimuksista, jotka eivat sen kummemmin erittele koodaavaa tai
ei-koodaavaa sekvenssia joka on vahvistanut sitéd kasitysta ettd muullakin kuin periman koodavalla
alueella voi olla sairastumisalttiuden kannalta keskeinen merkitys.

s. 66, viimeiset rivit. On erityisen tarkeaa, ettd Genomikeskus tukee tutkimusta. Niinpa kaytantéjen
tulee olla alusta asti selkeité ja tarvittaessa vaiheittaisia.

s. 89 PSA-tutkimus, prostata-spesifinen antigeeni, tehddadn miesten eturauhassyévan
seulontakokeena miehille, ei naisille, kuten tekstissa on kuvattu.
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Eritellyt kommentit pykildkohtaisesti
1 § Lain tarkoitus

Lain perusteluissa mainitaan ‘asukkaat” kun pykéalatekstissd puhutaan ihmisistd. Ehdotamme
perusteluissa sanan ‘asukkaat’ korvaamista sanalla ‘ihmisten’.

3 § Méaritelmit

Kohta 4, geenitesti on madritelty hivenen epamaaraisesti ja rajoittavasti. Esimerkiksi polygeenisiin
riskisummiin kaytetdan kaytanndssa jopa koko genomin kattavaa variaatiotietoa. Liséksi on
todennakoistsd, ettd periman tuntemuksen karttuessa tulee muitakin perimaanalyyseja, joihin
sisaltyy monia periman kohtia ja tat4 on turha rajoittaa sanalla “muutama”. Ehdotamme kohdan
neljd tekstin muuttamista esimerkiksi ndin: 4) geenitestilld laboratoriotutkimusta, jossa
analysoidaan periman rakennetta.

Kohta 7. Koska toisiolaki on viela lopullisesti saatdmatén, niin voisi olla perusteltua maaritella TKI-
toiminta myés taman lain perusteluissa yhdenmukaisesti toisiolain kanssa.

4 § Suhde muuhun lainsddadédnté6n
On toivottavaa, ettei Genomilaki ole riippuvainen vieléd sdatamattomista laeista.
6 § Tehtavit

1) THL nakee kohdassa 1 maaritellyt tehtavat tarpeellisiksi ja perustelluiksi kansallisiksi
toiminnoiksi. THL my&s kannattaa sita, ettei Genomikeskus toimi itsendisend tutkimusiaitoksena.
On kuitenkin valttamatonta, ettd Genomikeskuksen asiantuntija- ja tutkijataustainen henkilékunta
pysyy genomitutkimuksen karjen tuntumassa ja siten paivittaa osaamistaan jatkuvasti. Lisaksi osa-
aikaiset toimet (osa ajasta tutkimusta, osa genomikeskustyétda) olisi mahdollistettava.
Genomikeskuksen sijainnilla genomitutkimusta tekevien tutkimusryhmien léheisyydessad on myds
iso merkitys em. asian kannalta. Nama asiat olisi hyvéa kasitellda myds pykalien perusteissa.

2-3) Lakiesityksestd on hivenen epaselvdd, mihin asettuu THL:n ja Kelan rajapinta
genomirekisterissa. Koska raakadatan kasittely ja siita kliinisesti kayttdkelpoisen tiedon tuottaminen
vaatii spesifejad bioinformaattisia taitoja, on se parasta suorittaa Genomikeskuksessa ilman
rajapintoja ja lupaprosesseja. Jos raakadatakin tallennetaan Kelassa, tulee kasittelyprosessin olla
saumaton ja rajapintojen nakymattémia (toki tietoturvallisuudesta huolehtien). Yksi mahdollinen
vaihtoehto on, ettd raakadatan kasittely hoidetaan esim CSC:n palvelimilla, joissa on jo runsaasti
kokemusta tadmanlaisen datan hallinnoinnista ja Kelan kautta hoidetaan varsinainen
terveydenhuoltoon pain tapahtuva tiedonvalitys. Sopimusmenettelylla voitaisiin sopia, etta tallainen
esim CSC:n palvelin olisi perusteluissa mainittu “Genomikeskuksen suojattu tietojarjesteima”.

4) On huomattava, ettd genomitieto on, yksittaisia variantteja lukuunottamatta, usein vaikeaa, jollei
mahdotonta anonymisoida rutiinisti kaytdssa olevilla nykytekniikoilla. Uudet teknologiat voivat tuoda
tahan ratkaisuja.

5) Tama on tarked Genomikeskuksen toiminto ajatellen esim periméan satunnaisldyddsten kayttéa
terveydenhuollossa. Tastd, ja melkeinpa koko lakiesityksestd, puuttuu kuitenkin keskustelu
varianttildydésten laadun varmistamisesta. Genomikeskuksen tulee suhtautua kriittisesti
hallinnocimaansa dataan ja antaa hoitotarkoituksia varten vain tietyt laatukriteerit tayttavaa tietoa.
N&iden laatukriteereiden muodostaminen on yksi Genomikeskuksen luonnollisista tehtavista, toki
tukeutuen tassa myds ulkoisiin asiantuntijoihin. Momentti-7 ehka ylatasolla tatakin asiaa kasittelee
mutta ei tarpeeksi selvasti. Lisaksi, onko tarkoituksenmukaista rajata hoitotarkoituksia annettava
tieto "variaatiotietoihin”, jos tarve voi tulevaisuudessa olla myds muihin tietoihin. Taman voisi
mahdollisesti maaritella "hoitotarkoituksia varten tarpeellisiin tietoihin".

Huomattava on, ettad tehtavassd 1 on mainittu, ettd Genomikeskus edistaa tieteellista tutkimusta.
Kuitenkin tehtavistd puuttuu variaatiotiedon Iluovutus tieteelliseen tutkimukseen, joka on
luonnollisesti genomitutkimuksen perusedellytys. Ehdotamme, ettd pykdldn sanamuotoa
muutetaan siten ettd se kattaa myds variaatiotiedon luovutuksen tieteelliseen tutkimukseen.
Esimerkiksi: “5) luovuttaa variaatiotietoa potilaan hoitotarkoituksia tai tieteellista tutkimusta varten;”
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6) Kuka maarittelee ‘“erittdin harvinaisen variaation”? Pelkkd frekvenssitieto ei yksin ole
arkaluontoinen, raportoidaanhan julkisissa tilastoissa esim tauteja, joita joskus sairastaa Suomessa
vain yksi henkild vuodessa. Jos sitten variantin sitoo esim paikka- tai muuhun henkilékohtaiseen
tietoon, kuten ilmiasuun, tulee siitd helposti arkaluonteista. Toisaalta tieto siitd, ettd varianttia,
vaikkakin harvinaisena, esiintyy Suomessa voi olla hyvinkin merkittdva niin tieteellisesti kuin
kliinisesti. Momenttia voisi tarkentaa perusteluissa siten, ettd viitetietoa ei voisi luovuttaa, mikali
luovutetun tiedon perusteella varianttitiedon tai siihen yhdistetyn muun tiedon perusteella yhdistaa
henkild6én.

7) Tama on erittdin tarked tehtava, joka asiallisesti talla hetkelld Suomesta puuttuu. Asian kunnolla
hoitaminen tekisi Suomesta my6s selkedn edelldkavijan globaalillakin tasolla. Siksi olisi hyva
perusteluissa myds pohtia, miten saada mainitut ulkopuoliset asiantuntijat osallistumaan
Genomikeskuksen ohjeistukseen. Olisi kartoitettava keinoja téahan, esim voisiko asiasta maarata
esim yliopistosairaaloita velvoittavalla STM:n ohjeistuksella tai jopa asetuksella.

9) Perusteluja lukiessa tdma tehtévé osaltaan on paallekkainen tehtédvan 7 kanssa, mutta toisaalta
on hyva, ettd kansalaisvaikuttaminen nostetaan erikseen esiin kuten myés terveydenhuollon
ulkopuolella tehtdvat geenitestit. Tama on tarkead tehtava, mutta edellyttdd Genomikeskukselta
my6s osaamista: Kielteinen lausunto voi johtaa vaikeisiin liiketoiminnan ongelmiin yksittaisilla
yrityksilla ja jopa oikeudenkaynteihin ja korvausvelvollisuuteen.

11) Olisi harkittava, onko genomitiedon kansallisten laatumaaritysten asettaminen erillinen
Genomikeskuksen tehtava vai riittaakod sen kasittely perustelutekstissd. Muuten ei kommentteja
paitsi kohdassa 1) kasitelty

7 § Johtaminen ja ratkaisuvalta

THL nakee tarkeana, ettd Genomikeskuksen ylimmassa johdossa on laéketieteellistd osaamista.
Lakiesityksen perusteluissa kuvattu jérjestely vaikuttaa toimivalta. Ehdotamme tdsmennnyksena
kuitenkin perustelujen virkkeen: “Sen sijaan genomikeskuksen tehtavien toteuttaminen saattaisi
edellyttda, ettd genomikeskuksen palveluksessa olisi myés laéketieteellinen johtaja.” muuttamista
muotoon “Genomikeskuksessa tulisi olla lagketieteellinen johtaja, joka voi olla Genomikeskuksen
johtaja, tai jos han ei ole laakari, niin hdnen nimedmansa Suomessa laillistettu 1&akari, jolla on
asianmukainen tieteellinen patevyys ja kokemus.”

8 § Ohjausryhmi

Jos Genomikeskus sijoitetaan THL:&an, on THL:n mielesta valttamatonta, ettd ohjausryhmassa on
THL:n edustaja.

11 § Genomitietorekisterin tarkoitus ja tietosisaltoé

Tassa ja koko dokumentissa puhutaan usein ‘asukkaista’ vaikka Suomen terveydenhuollossa
tehdaan paljon tutkimuksia my®s ihmisille, jotka eivdt asu Suomessa tai muuttavat vaikka
my&hemmin pois. Ei liene tarkoituksenmukaista sulkea tatd ryhmaa pois. Ehdotamme seuraavan
tekstin lisdamista pykalaan 11:

"Genomikeskus voi sé&iléd my®és muiden kuin Suomen asukkaiden genomitietoa, jos se on
perusteltua Genomikeskuksen toimintojen perusteella tai kyseessd olevien ihmisten
terveydenhoidon tai hyvinvoinnin kannalta.”

Nyt tam& on lain 4 mom. mukaan mahdollista vain maksullisena palveluna, joka on
kasittddksemme eri asia kuin ylla.

12 § Genomitietojen kdytettivyys ja sdilyttiminen
Genomitieto saattaa olla osin tai joskus kokonaan potilastietoa, jota s44atelee oma laki.
14 § Genomitietojen tallentaminen kansalliseen genomitietorekisteriin

Lakitekstistd jaa hieman epdaselvaksi, onko genomitieto aina talletettava Genomikeskukseen vai
voiko yksittéinen toimija toimia "itsendisend" genomitiedon tallentajana. Perusteluissa tulee ilmi etta
kyseessa on velvoite. Onko pykalan rikkojalle tiedossa sanktioita?
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Kuka henkilbna on velvoitettu tallentamaan? Miten toimitaan jos nadin ei tapahdu? Naihin
kysymyksiin (my6s pykald 16 omatietovaranto) yksi ratkaisu olisi se, ettd saadettaisiin selvasti etta
vain genomitietorekisteriin tallennettua genomitietoa saa kayttéd Suomessa terveydenhuollossa
(t&han voisi yksittdistapauksia varten jattda Genomikeskuksen johtajalle harkintavaraa).

15 § Genomitietorekisteriin tallennettavat genomitiedot

Pykaldn 14 perusteluissa sanotaan, ettd "Genomitietoa ei oteta alkuperaiseltd rekisterinpitajalta
pois, eikd sen palauttamista tarvitsisi erikseen arvioida, vaan kaytté ja hallinta sailyisivat aina
alkuperaiselld rekisterinpitajalld.” mutta pykaldssd 15 " Rekisterinpitajalld, jolla on velvollisuus
tallentaa genomitieto genomikeskukseen ei olisi oikeutta pitdd genomitiedosta jéljennéksia muualla
kuin genomitietorekisterissa.” Miten varmistetaan se, ettd tallentajalla on valittémasti kdytdssaan
kayttdyhteys omistamaansa dataan? Esim ulkomainen tutkimusryhma joka on genotyypannut ja
tallettanut datan? EU:n ulkopuolelle siirrot jne? Miten toteutetaan?

16 § Omatietovaranto

Itse tallennettavalla genomitiedolla tulisi olla jonkinlainen laatukriteeri (pykdlda 17 kasittelee
genomitietorekisteria, ei omatietovarantoa), mutta tdma& sisdltynee 7 § mainitsemiin
Genomikeskuksen johtajan méarittelemiin asioihin (mom. 3 ja 4).

Kuka luo ja yllapitdd omatietovarantoa vai onko se osa genomitietorekisteria? Vrt myds em.
laatuasia.

17 § Kansalliseen genomitietorekisteriin liittyvien tietojarjestelmien ja genomitietojen
tietorakenteet

Koskeeko mainittu laatu ja tekniset vaatimukset myés omatietovarantoa?

18 § Kansanelidkelaitoksen vastuu genomitietorekisterin teknisesta toteutuksesta ja
kiytostd henkilétietojen kisittelijana

Tassa pykalassa on asetettu Kelalle suuria tehtdvia, joita toteuttamaan se ei valttdmatta ole ainoa
mahdollinen toimija. Kelalla on vahva osaaminen Kanta-tyyppisten sovellusten valittdmisesséa
terveydenhuollon kayttéén, mutta genomidatan varsinainen sailytys voidaan suorittaa monen
muunkin suomalaisen toimijan toimesta luotettavasti ja tietoturvallisesti. Kelan, THL:n ja
Genomikeskuksen tarkoituksenmukanen tyénjako olisi kuvattava siten, ettei sd&ddeta liian tiukkoja
rajoitteita jotka hankaloittavat Genomikeskuksen toita. Kelalle olisi annettava mahdollisuus
ulkoistaa osan luetelluista toiminnoista sen sijaan etté se lahtee itse niitd alusta asti rakentamaan.

19 § Séilytysaika

Tassa huomioitaneen, ettd genomitiedot voivat olla myds potilastietoja tai tutkimusaineistoja, joiden
sailytysaikoja saatelee omat lakinsa ja vaatimuksensa (esim. hyvé kliininen kaytantd). THL:n
aineistojen arkistoinnista on myés saadetty lailla.

20-21 § Salassapito ja Genomikeskuksen oikeus kisitella genomitietoja

On tarkeaa, ettd Genomikeskuksen hallinnoimaa genomidataa tulee voida kasitella esimerkiksi
laatu- ja variaatiotietokantoina ja muita Genomikeskuksen saadettyja toimintoja varten kuten laissa
naissa pykalissa saadetaan. Erillisen luvan tai suostumuksen hankkiminen naita varten voisi estaa
Genomikeskuksen kaytannon tyon.

22 § Informointivelvollisuus

Genomikeskus ei kerda naytteitd eikd siis ole juuri koskaan suorassa yhteydessa henkildihin,
joiden tietoja siellad sailytetdan (lukuunottamatta mahdollisesti omatietovarantoa kayttavat). Vastuu
suorasta informoinnista henkilsille ei voi olla Genomikeskuksen. Genomikeskus voi vastata siita,
ettd se kasittelee vain dataa, jonka kerddmiseen ja kasittelyyn on lakisdateiset perusteet, mutta
suora yksildtason informointi Genomikeskuksen toimesta on kaytdnnéssd mahdotonta.
Informointivelvollisuudesta saadettdessd on lisdksi huomattava, ettd genomitietoa voidaan
madarittda naytteista, joita ei alunperin ole otettu geenitutkimuksia varten. On myds huomattava,
ettd melkein kaikki laboratoriotutkimukset terveydenhuollossa tehdadn ilman vastaavaa

www.thl.fi

Terveyden ja hyvinvoinnin laitos * Institutet fér hdlsa och vélfard « National Institute for Health and Welfare
Mannerheimintie 166, Helsinki, Finland PL/PB/P.Q. Box 30, FI-00271 Helsinki, puh/tel +358 29 524 6000




& .\ TERVEYDEN JA LAUSUNTO 5(7)
“’ HYVINVOINNIN LAITOS THL/1131/4.00.00/2018

Markus Perola, Sirpa Soini 10.8.2018

informointivelvollisuutta tutkimuksen ottamisesta, vaikka maaritys tehtaisiin jopa EU:n ulkopuolella.
Esimerkiksi HUSLAB:in tromboositaipumus-"paketissa” on mukana geenitutkimuksia, joista
kaytannossa informoidaan potilaita vasta jos niilléa on kliinistéd merkitysta.

Tutkimuksilla, ml. biopankkitutkimus, on lakien saatelema, vakiintunut suostumusperiaate. Olisi
valtettdva tarpeettomasti rasittamasta terveydenhuoltoa, tutkijoita ja etenkin potilaita tai
tutkimuksen osallistujia ylimaaraisilla toimenpiteills, jotka tosiasiallisesti hamartavat kokonaisuutta
tutkittavan tai potilaan kannalta. Genomikeskuksen toiminnan tulee olla taysin avointa ja silla tulee
olla verkkosivut ja tiedotteet joista saa tietoa sen toiminnoista ja se voi ohjeistaa naytteenottajia
mutta tieto siitd, ettd genomidata sailytetdan ja kasitelldan genomikeskuksessa tulee tulla
ndytteenottajan organisaation toimesta. Myds Kannassa voisi olla tieto genomitiedon sailytyksesta
Genomikeskuksessa.

Viittamme myés pykalan 13 kommenttiimme.
24 § Potilaan terveyden edistiminen, ladketieteellinen diagnoosi ja hoito

Tama on erittain tarked pykala, joka liittyy genomikeskuksen lueteltuihin tehtaviin. On tarkeaa, etta
varianttitiedon nakyma terveydenhuollon toimijoille on mahdollisimman saumaton eika kaytdnnossa
vaadi muuta kuin hoitosuhteen tietoteknisen varmistamisen (esim VRK-kortilla). Tulevaisuudessa
olisi toivottavaa, ettéd ndkyma olisi yhteensopiva ja saumaton tarkeimpien potilastietojarjestelmien
kanssa. Monimutkaisempi prosessi véhentéisi genomitiedon kayttéa potilaiden parhaaksi. Tama
edellyttad kuitenkin tarkkaa laatumaarittelyd sen suhteen, millaista ja miten muodostettua
variaatiotietoa hoidossa voidaan kayttaa.

25 § Tieteellinen tutkimus seki kehittamis- ja innovaatiotoiminta

Saannoksessd puhutaan vain variaatiotiedoista, joilla tarkoitettaneen Genomikeskuksen itse
muodostamia variaatiotietoja ehdotuksen 6 § 4)-kohdan mukaan. Toisaalta Genomikeskuksessa
on muiden (yhteisrekisterinpitéjien) tallettamaa genomitietoa, joiden tutkimuskaytdstd on saadetty
eri laeissa,; erityisesti biopankkilaissa. Ehdotuksen 6 § 4)-kohdan perusteluiden mukaan esimerkiksi
biopankkitoiminnan harjoittaja saisi kayttaa variaatiotietoa omassa toiminnassaan, jos biopankkilaki
sen sallii. Tassakin pykaldssad huolestuttaa genomilain tiukka sitominen toisiolakiin (1. mom) ja
toisaalta tutkimuskaytdn saantelyn sekavuus eri laeissa. Olisi harkittava vaihtoehtoinen
etenemistapa jos toisiolaki viivastyy.

Kliinisessa tutkimuksessa tarvitaan joskus suoria henkiltietoja (nimi, hetu) jolloin pseudonymisointi
voi estdd tutkimuksen toteuttamisen. Samoin, jos tarkoitus on kutsua tutkittavia esimerkiksi
genotyypin perusteella jatkotutkimukseen. Ehdotamme, ettd 2. momentti muutetaan:
“Variaatiotiedot on pé&asaantdisesti pseudonymisoitava ennen niiden luovuttamista tieteelliseen
tutkimukseen. Suoria henkildtunnistetietoja sisaltavaa tietoa saa luovuttaa vain (Genomikeskuksen
johtajan?) paatoksella erikseen maariteltyihin tutkimuksiin. Paatés ja sen perustelut on kirjattava.”

Tietosuoja-asetuksessa tulkitaan tieteellisen tutkimuksen kasitetta laajasti, ja asetuksen mukainen
kasite sisaltdd myos kaupallisen kehittamis- ja innovaatiotoiminnan. Genomilaissa on kuitenkin
erotettu kehittdmis- ja innovaatiotoiminta omaksi kayttotarkoituksekseen, ja todennakoisesti
henkil6tietojen toisiokayttd ei ole asetuksen mukaan mahdollista néihin tarkoituksiin. Taman vuoksi
25 §&ss& voitaisiin selventdd, ettd variaatiotietoja voidaan luovuttaa kehittdmis- ja
innovaatiotoimintaan vain anonymisoidussa muodossa, tai vaihtoehtoisesti kuvata, miten tadma asia
kasitellaan.

26 § Henkilon oikeus kieltdd itseddn koskevan genomitiedon luovuttaminen

Rajapinnat terveydenhuollon toimijoiden, tutkijoiden ja Genomikeskuksen vaélilla ovat tdssa vahan
hamarat. Potilas ei voi kieltdd omaan terveydentilaansa varten tehdyn geenitutkimuksen kayttoa
siind terveydenhuollon yksikdssa, jossa se on tehty, mutta voi toki estda sen, ettei se ndy muissa
yksikoissd. Mydskaan “Genomikeskus-kielto” ei voi madarityksen alunperin tehnyttd yksikkoa
velvoittaa.

Ehdotamme harkittavaksi, pitaisikd6 Genomikeskuksella olla tieto niistd, jotka ovat peruneet
suostumuksensa tieteelliseen tutkimukseen biopankeissa tai muissa tutkimuksissa. Tastd
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oikeudesta tahan tietoon tulisi sdataa tassa laissa tai asetuksessa. Mikali tutkimusryhmalle tai
biopankille ilmoitetaan suostumuksen peruuttamisesta, on naiden toimitettava tieto myés
Genomikeskukselle.

27 § Genomitiedon késittelya koskevan kiellon antaminen
Viittaamme edellisen pykalan kommentteihin.
28 § Genomitiedon luovuttaminen rekisterdidylle

On epaselvaa, miksi rekisterdity ei saisi siirtdd omia genomitietojaan toiseen jarjesteimaan.
Lahisukulaisten suojaaminen esim vakuutusasiota ajatellen tuntuu kaukaa haetulta perustelulta.
Muilla kuin identtisilla kaksosilla mahdollisuus kantaa samaa alleelia (IBD, identical-by-descent)
kuin sukulaisensa on enintadn 50%. Jos tama halutaan oikeasti estdd, se tulee perustella
vahvemmin. Genomidatan kaytén rajoittaminen vain Genomikeskuksen tietoymparistéon luo myds
melkoista painetta Genomikeskuksen sovelluksiin, joilla dataa voisi sitten kayttéaa, ja helposti voi
olla paljon resursseja syéva toiminto koska erilaisten genomitiedon analyysisovelluksien maara on
valtava ja laatu vaihteleva.

29 § Tietoturvallinen kdyttdympéristd

On valttamaténta, ettd myds henkildtason varianttitietoja luovutetaan tieteelliseen tutkimukseen.
Suoran genomitiedon kasittely yhdessad muiden aineistojen kanssa tutkijoiden omilla palvelimilla on
edellytys niin kansalliselle kuin kansainvéliselle tieteelliselle yhteistyblle. Myds jotkut kliiniset
sovellukset vaativat genomitiedon suoraa kasittelyd. THL nakee, ettd ndin kirjoitettuna ja
perusteltuina pykala 29 kaytanndssa estdd monet kansainvaliset ja kansalliset yhteistydtutkimukset
ja pahimmillaan haitata potilaiden diagnostiikkaa tai hoitoa. Korkeatasoisen tietoturvan kannaita
datan kasittelyn sitominen yhteen paikkaan ei ole valttamatonta.

31 § Genomitiedon kisittelya koskevat kiellot ja rajoitukset

Kuten arviomuistiossa ja edelld toteamme, voisi genomitieto olla hyvinkin arvokasta, kun
selvitetdan esimerkiksi tuntemattomien vainajien henkildllisyyttd. Ehdotamme, etté tata ei rajattaisi
pois tassa pykaldssa koska sen vaarinkaytén mahdollisuuksia ei juuri ole kuviteltavissa. Asian voisi
todeta lain perusteluissa tai mielummin lisata pykalaan siitd momentin.

Luku 5. Geneettisten tutkimusten suorittamisen edellytykset
Ehdotuksen perusteluissa sivulla 110 on todettu, etta :

“Luku ei koskisi tutkimustarkoituksessa tai biopankkitoiminnassa suoritettavia geneettisia
tutkimuksia eikd farmakogeneettisia tutkimuksia. Sen sijaan kuluttajalle suunnatut geneettiset
palvelut kuuluisivat ehdotetun luvun soveltamisalaan.”

Epédselvyyksien vélttdmiseksi ehdotamme, ettd asia kirjataan saanndstasolle eikd pelkastaan
perusteluihin. Lisaksi olisi spesifioitava, kuuluvatko terveydenhuollossa kaytettavat muut geenitestit
kuin farmakogeneettiset testit tdman luvun piiriin.

32 -33§ Hyotyjen ja haittojen vertailu. Syrjinnéan kielto

Rikoslaissa ja monessa muussakin laissa on syrjinnan kielto. Ihmiset eivat esim. saa vakuutuksia
sen vuoksi, ettd on diagnosoitu oppimisvaikeuksia tai masennusjaksoja. Syrjinnan mahdollisuus ei
rajaudu perimatietoon ja ihmisoikeussopimuksissakin syrjintd ilman perusteltua syyté on kielletty.
Kaikki ei ole perusteetonta syrjintda. Koska asiasta on jo muualla sdadetty, ehdotamme pykalasta
luopumista.

34§ Terveyteen liittyvien geneettisten tutkimusten laatu.

Viittaamme edelldoleviin kommentteihimme laadusta. Ndemme, ettd Genomikeskuksella tulisi olla
taman madrittelyssd keskeinen rooli Suomessa vaikka onkin perusteltua tukeutua myds
ulkopuolisiin asiantuntijoihin. Suoraan kuluttajille geenitesteja (DTC, direct-to-consumer) tarjoavien
toimijoiden laboratoriotoiminnan arvioinnit olisi ulkoistettava mutta Genomikeskus voisi tassékin
olla koordinaattori.
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35§ Ladketieteellinen valvonta

Laaketieteellisen vastuuhenkilén patevyys tulisi jotenkin maaritella. Kyseessa tulisi olla Suomessa
laillistettu terveydenhuollon ammattihenkild, mieluiten |aakari, jolla on kokemusta geenitestien
tulkinnasta. Henkilén tulisi olla tosiasiallisessa vastuussa geenitutkimuksia tekevassa yksikossa.

Perusteluissa todetaan: "Pelkk& puhelinkeskustelu ei olisi riittédva ladketieteellinen tuki lainkohdan
tarkoittamassa tilanteessa”. Olemme tasté eri mieltd. Geenitestien yleistyessa ja arkipaivaistyessa
on todennékoistd, ettd osa sen perusteella saatavasta henkilékohtaisesta tiedosta on sellaista, joka
on verrattavissa vaikka nyt kaytéss& olevaan Finrisk-laskurin sisdltdmaan tietoon. Jos
perusteluissa viitataan siihen, ettd aina geenitestin yhteydessd vaadittaisiin kasvokkain
terveydenhuollon ammattilaisen kanssa tapahtuva konsultaatio, rajoittaa se merkittavasti tulevia
genomianalyysien mahdollisuuksia terveydenhuollossa ja etenkin preventiossa. On tilanteita, joissa
esimerkiksi kirjallinen informaatio geenitestin merkityksesta ennen ja jalkeen testiad voi olla taysin
riittava.

Genomikeskus voisi olla Suomessa se taho, joka on vastuussa sekd momentissa 1 ettd 2
kasiteltyjen asioiden maarittelystd eli siitd mitkd on |aaketieteellisen vastuuhenkilon
patevyysvaatimukset ja siitd, minkalainen vahimmaisvaatimus on geenitestin yhteydessé
annettavalla informaatiolla. Molemmissa tapauksissa vaatimukset voivat vaihdella liittyen
annettavan informaation vakavuuteen. Nama asiat olisi hyva kayda lapi aiemmin mainituissa
asiantuntijaryhmissd Genomikeskuksen oman asiantuntijoiden liséksi ja tukena.

378§ Tiedottaminen ja geneettinen neuvonta

Lain perusteluissa todetaan tadssad yhteydessa: “Annettavaa informaatiota ei ole mahdollista
maaritelld tyhjentavasti, vaan tarkoituksena olisi jattda tarkentavan ohjauksen antaminen
genomikeskuksen tehtavaksi.”

Taman voi kasittdd myés niin, ettd vaikkapa DTC-yhtié kertoo, ettd Genomikeskus antaa sitten
jatkoinformaatiota sen asiakkaille. Nain ei ole varmaan ollut lain laatijan tarkoitus vaan se, ettd
Genomikeskus maarittaa ja saatelee sen, miten DTC-yhtiét ja muut tassa luvussa kasitellyt toimijat
informoivat asiakkaitaan. Ehdotamme perustelujen selventamista tdaman suhteen, myds siten, etta
vastuu t&sta ei siiry Genomikeskukselle yksittaisten henkildiden genomitiedon tulkinnan suhteen
vaan etta sen ohjeistus on yleisluonteista.

Myds momenttien 2 ja 3 "asianmukaisuuden” méarittelyvastuu tulisi olla Genomikeskuksella ja sen
asiantuntijoilla ja tdman voisi perusteluissa mainita.

38 § Suostumus

Onko tarkoitus edellyttdd geneettiselle tutkimukselle normaalista hoitotilanteesta korkeampia
vaatimuksia? Kenen vastuulla on asianmukaisen suostumuksen saaminen ja dokumentointi —
[&hettdvan/hoitavan laakarin vai laboratoriohenkilén, joka naytteen ottaa. Miten suostumuksen
geenitestin tekemiseen voi peruuttaa, jos se on jo tehty ja mitd seurauksia siitd on? Geneettista
tutkimusta ei voi peruuttaa enaa sen tekemisen jalkeen, mutta tuloksen tallentamisen ja
kayttamisen varmaan sinédnsa. Miksi geneettisen tutkimuksen tulosta pitaisi kasitella eri tavoin kuin
muiden laboratoriotulosten, joiden poistamista potilas ei voi vaatia? Otetaanko tassd huomioon
terveydenhuollon ammattihenkilén oikeusturva mahdollisen hoitovirhekantelun sattuessa, jolloin
tiedolla voisi olla olennainen merkitys hoidon asianmukaisuuden arvioinnissa. Vai onko tarkoitus
saataa, ettd suostumus voidaan perua ennen tutkimuksen tekemistd? Saannds vaatii tarkennusta
ja suhteuttamista muihin oikeuksiin ja tilanteisiin. Itse tiedon luovuttamisenhan henkild voi kieltaa
26 §:n mukaan.

44 § Rangaistussédannokset

Saanndksen kohdejoukkoa on syytad tdsmentaa: kenen toimintaa se koskee ja missa tilanteissa
etenkin kohdan 3) (pitdisi varmaan olla numero 2), silld tarkoitus ei varmaan ole saattaa
rangaistavaksi esimerkiksi yksityishenkildiden toisistaan kertomia tietoja.
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